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A Fabry-kór a lizoszomális tárolási betegségek csoportjába tartozó, X-kromoszómához kötötten, recesszív módon öröklődő beteg-
ség, amely a globotriaosylceramid felhalmozódásához vezet a szervezet legkülönbözőbb szöveteiben. A betegség első tünetei több-
nyire gyermekkorban jelentkeznek, a progresszió során a betegek súlyos szervi károsodásokkal és korai halálozással számolhatnak. 
Elsősorban ﬁ úk és férﬁ ak érintettek, azonban a betegség tüneteit heterozigóta nők esetében is megﬁ gyelhetjük, de náluk a kórkép 
súlyossága változó, általában enyhébb lefolyású. Az enzimpótló kezelések megjelenése szükségessé tette, hogy részletes diagnoszti-
kus és terápiás protokollt dolgozzunk ki. A jelen dolgozatban megjelenő ajánlásokat egy, a magyarországi Fabry-betegek kezelésé-
ben aktívan részt vevő orvosokból, a diagnosztika területén dolgozó biológosukból és egyéb szakemberekből álló multidiszciplináris 
munkacsoport foglalta össze. A munkacsoport áttekintette a korábbi klinikai tanulmányokat, a publikált vizsgálatokat és a közel-
múltban megjelent nemzetközi és nemzeti útmutatókat.
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Fabry disease diagnostic guideline
Fabry disease is a rare, X-linked lysosomal storage disorder that leads to accumulation of globotriaosylceramide in different tissues 
of the body. The disease is progressive, ﬁ rst symptoms usually present in childhood. Consequencies of the diseases are disability and 
premature death. The disease in females could be as severe as in males although women may also be asymptomatic. The possibility 
of enzyme replacement therapy has made it necessary to elaborate a comprehensive guideline for the diagnosis and treatment fol-
low-up. The guideline was established by a Hungarian multi-disciplinary working group, consisting of physicians who are involved 
in health care of Fabry patients. Previous clinical studies, published materials, and recently established international treatment 
guidelines were reviewed by the group.
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(Beérkezett: 2010. január 22.; elfogadva: 2010. január 29.)
Rövidítések
α-GAL = α-galaktozidáz A; DHPLC = denaturing high performance 
liquid chromatography; ERT = enzyme replacement therapy; GL-3 = 
globotriaosylceramid; GFR = glomeruláris ﬁ ltrációs ráta; TIA = tran-
ziens ischaemiás attak
Mi a Fabry-betegség? A kórkép jellemzői
A Fabry-betegség első leírása J. Fabrytól (Németország) 
és W. Andersontól (Anglia) származik (1898). A Fabry-
kór a lizoszomális tárolási betegségek csoportjába tarto-
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zik, az X-kromoszómához kötötten, recesszív módon 
öröklődő betegség. Előfordulási aránya 1:40 000.
A betegség oka a lizoszomális α-galaktozidáz A (α- 
GAL) enzimet kódoló gén defektusa. Az enzimet kódo-
ló génszakasz az X-kromoszóma hosszú karjára (Xq22) 
lokalizálódik, és ez idáig több mint 250 különböző mu-
tációját közölték. A mutációk többsége öröklött, csak 
kisebb hányaduk új mutáció [1]. A legtöbb X-kromo-
szómához kötött recesszív öröklődésű kórképpel ellen-
tétben a Fabry-betegség esetében a génmutációt hete-
rozigóta formában hordozó leányokban és nőkben is 
változó súlyosságú betegség jelentkezhet [2, 3, 4, 5]. 
A csökkent enzimaktivitás miatt egy lipidtermészetű 
anyag, a globotriaosylceramid (GL-3) felhalmozódása 
következik be a plazmában, az endothelsejtekben, a si-
maizom sejtjeiben, a szívizomsejtekben, a vese glomeru-
lus- és tubulusepitheljében, a hátsó gyöki és az autonóm 
idegrendszer ganglionsejtjeiben [6].
A tüneti kezelés mellett Magyarországon is elérhe-
tővé vált a Fabry-kór terápiája, az enzimpótló kezelés 
(ERT = enzyme replacement therapy). A rekombináns 
úton elállított humán α-GAL-t adjuk intravénásan a be-
tegeknek, ami a mannóz-6-foszfát-receptor segítségé-
vel bejut a sejtekbe és a lizoszómákba. Az ERT segít-
ségével megelőzhető a klinikai tünetek kialakulása, illetve 
lassítható a már manifeszt szervi érintettség progresz-
sziója. Ugyanakkor a csökkent enzimaktivitás következ-
tében, terápia nélkül, irreverzíbilis szervi szövődmények 
is kialakulhatnak, ezért a tünetegyüttes megelőzése ér-
dekében fontos a betegség mielőbbi diagnosztizálása és 
az enzimpótlás minél koraibb elindítása [7].
Az enzimterápia megjelenése késztette arra munka-
csoportunkat, hogy a betegellátás biztonságának növe-
lése érdekében egy mindenki számára elérhető, magyar 
nyelvű diagnosztikus és terápiás ajánlást készítsünk. Cé-
lunk a nemzetközi ajánlásokon alapuló [7, 8], de a hazai 
viszonyokra adaptált útmutató összeállítása volt. A 
Fabry-be tegek ellátásában szerepet vállaló kollégák, kö-
zel egy  tucat diszciplína képviselői, az irodalom gondos 
áttanulmányozását követően, szakirányú ismereteikre tá-
maszkodva állították össze az útmutatót.
Diagnosztika
Klinikai tünetek
A Nemzetközi Fabry Regiszter (www.fabryregistry.
com) adatai alapján az első tünetek megjelenése és a di-
agnózis felállítása között átlagosan 16 év telik el. A kö-
vetkezőkben felsoroljuk azokat a tüneteket, amelyek fel 
kell hogy vessék a Fabry-betegség gyanúját:
–  késő gyerekkorban induló bizarr acroparaesthesia 
vagy fájdalom a végtagokban, amit lázzal járó beteg-
ségek, ﬁ zikai terhelés, emocionális stressz, hideg- vagy 
melegexpozíció vált ki;
–  ismeretlen eredetű perzisztáló proteinuria, illetve fo-
kozatosan romló vesefunkció;
–  hypertrophiás cardiomyopathia;
–  cryptogen stroke vagy TIA (különösen ﬁ atal életkor-
ban);
–  a családi anamnézisben végstádiumú vesebetegség, ﬁ -
atalkori hypertrophiás cardiomyopathia, ami az X-hez 
kötött öröklésmenetre jellemzően, elsősorban, de nem 
kizárólag a férﬁ akat (ﬁ úgyermekeket) érinti;
–  bizonytalan, perzisztáló vagy rekurrens hasi fájdalom 
hányingerrel, hasmenéssel, tenesmussal.
Ezeken kívül fel kell hívnunk a ﬁ gyelmet a bőr- (angio-
keratoma) és a szemtünetekre (cornea verticillata, vo-
nalas cataracta) [9, 10].
Enzimaktivitás
A plazma vagy a fehérvérsejtek enzimaktivitásának vizs-
gálatával igazolható a betegekben az alacsony enzimak-
tivitás (férﬁ  betegek esetében a diagnózis elengedhetet-
len feltétele). A mérés alapja az, hogy az α-GAL enzim 
hasítja a ﬂ uoreszcensen jelölt szubsztrátját, így az enzim 
aktivitásával arányos ﬂ uoreszcens jelet detektálunk. Férﬁ  
betegek esetében az alacsony enzimaktivitás igazolja a 
betegséget. Hete rozigóta nők esetében a szérum enzim-
aktivitása a normáltartományban lehet, annak ellenére, 
hogy a betegség tünetei kialakulnak. Ilyenkor a diagnó-
zist a szervi manifesztációk igazolása mellett a moleku-
láris genetikai vizsgálat, a génmutáció kimutatása biz-
tosítja.
Molekuláris genetika
A csökkent enzimaktivitás bizonyítása után történik a 
mutációanalízis. A szekvenálási reakció eredményekép-
pen tudjuk meghatározni a betegben előforduló mutáció 
pontos helyét és típusát, valamint a mutáció következté-
ben létrejövő változás(oka)t a fehérjében. Heterozigóta 
nők esetében a sokszor normális eredményt adó enzim-
aktivitás-meghatározást követően elvégzett molekuláris 
genetikai vizsgálat adja meg a biztos diagnózist, de ezt 
javasoljuk valamennyi deﬁ nitív Fabry-betegségben szen-
vedő ﬁ ú/férﬁ  esetében is elvégezni. Az első összefoglalót 
a magyarországi Fabry-betegek molekuláris genetikai 
 jellegzetességeiről Erdős M. és munkatársai közölték 
[11].
DHPLC (denaturing high performance liquid 
chromatography)
A módszer segítségével nagyobb mennyiségű minta ge-
netikai előszűrése végezhető el, amely nagyban meg-
könnyítheti, illetve olcsóbbá teheti a heterozigóta bete-
gek szűrését és azonosítását. A mutációt pontosan nem 
lehet ugyan ezen metodikával meghatározni, azonban 
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eltérés esetén a pontos mutációelemzés DNS-szekve-
nálással azonosítható.
Tömegspektrometria
Az α-GAL enzim hibás működésének következtében 
 felszaporodó közti anyagcseretermékek mennyiségét 
 képes ez a módszer mérni. A minták meghatározott 
mennyiségű α-GAL enzimmel történő inkubációja után 
extraháljuk a metabolitokat az inkubációs oldatból, majd 
a tömegspektrométer összeveti a mennyiségüket a belső 
standard koncentrációjával, és az elemzés után megadja 
a speciﬁ kus metabolit eredeti mennyiségét a mintánk-
ban.
Klinikai tünetek és jelek
A leggyakoribb klinikai tüneteket és jeleket az 1. táblá-
zat foglalja össze.
Bőrtünetek
Az angiokeratomák jellegzetes értágulatok, a betegség 
korai tünetei közé tartoznak. A bőr felső rétegeiben ki-
alakuló angiectasiák kezdetben pontszerűek, később 
 méretük növekedhet, a bőr szintjéből kiemelkedhetnek, 
a hyperkeratosis következtében érdes tapintatúvá vál-
nak. Jellegzetes az elhelyezkedésük: kezdetben a köldök 
és térdízületek között jelennek meg, majd egyre nagyobb 
területen helyezkednek el, főként a hát, a csípő, a derék, 
a glutealis táj, a penis és scrotum bőrén. Angiokeratomák 
a szájnyálkahártyán és a kötőhártyákon is kialakulhat-
nak. Bár gyakran már gyermekkorban megjelennek az 
első angiokeratomák, ki kell emeljük, hogy sokszor is-
meretlenek maradnak, mivel ruhával fedett, illetve olyan 
területen jelentkezhetnek, amely a beteg szégyenér-
zete miatt marad rejtve az orvos elől. Ezért a Fabry-kór 
gyanúja esetén mindig a teljesen lemeztelenített beteget 
vizsgáljuk! Szintén fontos adat, hogy vannak olyan 
Fabry-kóros betegek, akiken angiokeratoma soha nem 
alakul ki [12, 13, 14].
Szemtünetek
A szemtünetek szintén típusosak a Fabry-kórra. Legjel-
lemzőbb a halvány, „sugaras”, radier homály, a cornea 
verticillata, amely a hordozókban is az esetek 70–90%-
ában megﬁ gyelhető. Jellegzetes depozitumok láthatóak 
az elülső lencsetokon, és kerékküllő-rajzolat ﬁ gyelhető 
meg a lencse hátsó pólusán is. Az elülső szegmentumot 
érintő előbb említett elváltozások azonban látászavart 
nem okoznak, így szemészeti kezelést nem igényelnek 
[15, 16, 17].
Súlyosabb, a látást is befolyásoló eltérések a szemfe-
néki erek károsodása miatt alakulnak ki. A glycosphingo-
lipid depozitumok az érlumen beszűkítésével relatív ér-
elzáródást, keringési elégtelenséget, következményes 
ischaemiát okoznak, ami az erek kompenzatorikus di-
latációját vonja maga után. Szemfenéki érintettség meg-
jelenési formái az értortuositástól („dugóhúzó erek”), 
retina/papilla oedemán át a cilioretinalis erek (elülső 
ischaemiás opticusneuropathia) vagy az arteria centralis 
retinae törzs, illetve ág elzáródásáig, változatosak lehet-
nek. A leggyakoribb érelváltozások azonban a kötőhár-
tya ereinek tortuositása (97%), amely a hordozók 78%-
ában is megﬁ gyelhető.
Vese
A krónikus veseelégtelenség a korai halálozás egyik fő 
oka. A Fabry-betegség klasszikus fenotípusa esetén a be-
tegek halálát leggyakrabban az uraemia és szövődményei 
okozzák. Bár a húszéves korcsoportban is kialakulhat ve-
seelégtelenség, többnyire mégis a harmadik–negyedik 
évtized után jellemző.
A Fabry-kórban szenvedő betegek körülbelül 50%-
ában jelenik meg nephropathia a 35. életkorig [18]. 
A transzplantált betegek körülbelül 0,01%-ában a vese-
elégtelenség okának a Fabry-betegség bizonyult, de a 
hemodializált populáció 1%-ában észlelték a betegségre 
jellemző enzimszintcsökkenést [19, 20]. Igazolták, 
hogy mind a proteinuria előfordulása, mind pedig a be-
szűkült vesefunkció megjelenése a betegséget hordozó, 
heterozigóta nőkben is gyakori [21].
A fénymikroszkóppal észlelhető vakuolizáció a podo-
cytákban jelenik meg először és itt a legkifejezettebb. 
Szintén látható vakuolizáltság a distalis tubulushám 
 sejtjeiben, valamint jóval ritkábban a proximalis tubulus-
ban, a glomerulus mesangialis és parietalis epithelsejt-
jeiben, a glomerulus és peritubularis erek endothel-
sejtjeiben. A betegség progressziója során glomerulo-
sclerosis, tubulointerstitialis ﬁ brosis jelenik meg.
Az elektronmikroszkópos képen jellegzetes GL-3 
depozitumok láthatók a szekunder lizoszómákban: my-
elosid vagy „zebratestek”.
A vizelet üledékében polarizált mikroszkóp alatt lát-
ható máltaikereszt-mintát mutató zsírcseppek jellegze-
tes eltérések, de bármely más eredetű nephroticus pro-
teinuria esetén is megtalálhatók.
A klinikai tünetek csak részben magyarázhatók a 
 hisztológiai elváltozásokkal, azok megjelenhetnek szö-
vettani eltérések jelenléte nélkül is [18, 22, 23].
Az egyik legkorábban jelentkező tünet lehet a polyu-
ria, polydipsia, amelyet a distalis tubulusok érintettsége 
következtében kialakuló csökkent koncentrálóképesség 
okoz. Ritkán, a proximalis tubulusok érintettségekor 
 kialakulhat II-es típusú renalis tubularis acidosis, Fan-
coni-szindróma is [18].
A leggyakrabban észlelhető renalis tünet az albumi-
nuria, proteinuria kialakulása, amely lehet glomerularis 
vagy tubularis típusú. A hemizigóta férﬁ ak körülbelül 
85%-ában van jelen, általában tizenéves korban már 
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1. táblázat Klinikai tünetek
Tünet Jellemző
Általános tünetek
Fáradtság A szokásos napi tevékenység során kellemetlen közérzetet okoz, pihenési szakaszok beiktatását teszi 
szükségessé, pszichoszociális problémákat okozhat.
Bőr
Angiokeratoma A jellegzetes értágulatok általában korai tünetei a betegségnek. Leggyakrabban a köldök körül 
jelennek meg, majd egyre nagyobb területet foglalnak el elsősorban a hát, a csípő, a derék, a glutealis 
táj, a scrotum és a penis bőrén. Nem obligát tünet!








A cornea jellegzetes spirális homálya. A látást általában nem befolyásolja.
Occlusio arteriae 
centralis retinae
















Elsősorban felnőttkorban, jellemzően a betegség késői szakaszában alakul ki (késői szövődmény).
Perifériás idegrendszer
Fájdalom Acroparaesthesia A kéz (tenyér), a láb (talp) területén érzett égető fájdalom, gyakran a betegség első tünete. 
Kezdetben néhány percig tart, később akár napokon keresztül kínozhatja a beteget.
Fabry-krízis Hirtelen fellépő, elsősorban a végtagokra lokalizálódó, égető, erős, kínzó fájdalom, amely akár 
depresszióhoz, suicid gondolatokhoz vezethet. Fertőzések, stressz, ﬁ zikai aktivitás, időjárás-változás 
is provokálhatja.
Központi idegrendszer
Fejfájás, vertigo, tinnitus, nausea, vomitus, dysarthria, diplopia, nystagmus, aszeptikus meningitis, 
kognitív károsodás, pszichiátriai tünetek (elsősorban depresszió), MR-felvételeken fehérállományi 
laesio.















Veseelégtelenség kialakulhat 20 éves korban is, ez többnyire mégis a negyedik évtized után jellemző. 
Dialízis, illetve vesetranszplantáció nélkül a mortalitás egyik fő oka.
Tüdő






Oka a mesenterialis erek és az autonóm idegrendszer ganglionsejtjeiben felhalmozódó GL-3.
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 észlelhető, ﬁ atal felnőttkorban mindenképpen jellemző 
tünet.
A nephroticus proteinuria ritkábban fordul elő, az 
 esetek 15–20%-ában. Megjelenésekor a veseelégtelen-
ség progressziója, a végstádiumú veseelégtelenség ki-
alakulásának rizikója nagy.
A hypertonia az esetek felében önállóan, máskor a 
 veseelégtelenség progressziója során alakul ki. Nephro-
pathiás betegeknél a beszűkült vesefunkció megjelené-
sének ideje és progressziója függ az enzimaktivitástól 
és a proteinuria mértékétől. Terápia nélkül a GFR átla-
gos, éves csökkenése 12 ml/min/1,73m2 [9, 18].
Szív- és érrendszer
A kardiológiai vizsgálómódszerek fejlődése, valamint 
az alapkutatásban nyert adatok alapján a korai halálozás 
másik jelentős részéért felelős szív- és érrendszeri elté-
rések háttere egyre világosabb [24]. A betegségben szen-
vedő férﬁ ak 60%-ban, a nők 45%-ban mutatnak vala-
milyen kardiológiai tünetet [7, 25]. Hasonlóan egyéb 
szervekhez, a szívben is megﬁ gyelhető a glycosphingo-
lipid depozitumok megjelenése. Érintettek a szívizom-
sejtek, az endocardium, az ingerületvezetésért felelős 
sejtek, valamint a koszorúér-endothel [25, 26].
Az ingerképző és -vezető rendszer érintettségét a ko-
rai szakban rövid PR, majd az AV-csomó destrukciós fo-
lyamatai előrehaladtával AV-blokkok, a kamrai ingerve-
zető rendszer érintettsége kapcsán akár potenciálisan 
halálos arrhythmiák kialakulása jellemzi [27]. A közép-
korú betegek között az átlagpopulációhoz viszonyítva 
4-szer, 50 év felett 12-szer gyakoribb a pitvarﬁ brilláció 
előfordulása, amelyet a pitvarszövet involvációja, a diasz-
tolés diszfunkció és az emelkedett bal pitvari nyomás 
együttes következménye magyarázhat [25, 28, 29]. 
Nyugalmi EKG-n gyakran ﬁ gyelhető meg kóros PR-idő, 
balkamra-hypertrophia, illetve nem speciﬁ kus ST-T el-
térés.
Genetikailag igazolt Fabry-betegek szívultrahangos 
és MR-vizsgálata alapján a szívizom érintettségének 
több, egymást követő és egymásra épülő stádiumát kü-
lönböztethetjük meg: 1. szubklinikus kardiális érintett-
ség, 2. balkamra-hypertrophia, 3. ﬁ brosis kialakulása. 
Később a balkamra-hypertrophia mellett MR-vizsgálat-
tal kimutatható (late enhancement), elsősorban az in-
ferolateralis régiót érintő myocardialis ﬁ brosis jelent-
kezik. Szöveti Doppler alkalmazásával a klasszikus 
ultrahangos paraméterek alapján „normálisnak tűnő” 
szíven is észlelhetők eltérések az egészséges kontrollok-
hoz képest. Alacsony sebességek (anulus szisztolés és 
kora diasztolés sebesség <10 cm/s) és csökkent „strain 
rate” mérhető, amelynek hátterében a myoﬁ lamentu-
mok részlegesen reverzíbilis kontraktilitása állhat. A de-
genaratív folyamatok előrehaladásával balkamra-hyper-
trophia jelentkezik. Jellemző a bal kamrai hypertrophia, 
amely lehet koncentrikus vagy excentrikus, és okozhat 
bal kamrai kiáramlási akadályt is, ami azt tovább súlyos-
bítja. Előrehaladott betegségben bal kamrai tágulatot és 
csökkent ejekciós frakciót lehet találni, ami a pangásos 
szívelégtelenség klinikai tüneteit okozza. A hypertrophia 
kialakulásának mechanizmusa nem teljesen tisztázott, 
mivel a lerakódott GL-3 csupán a szív tömegének keve-
sebb mint egy százalékát teszi ki, valószínűsíthető, hogy 
inﬂ ammatorikus és neurohormonális okok állnak a hy-
pertrophia hátterében. Fiatalon kialukuló „ismeretlen 
etiológiájú”, „idiopathiás” hypertrophiás cardiomyo-
pathia hátterében férﬁ ak esetében 6%-ban, nők eseté-
ben akár 12%-ban igazolható a Fabry-kór [4, 26, 30, 
31, 32].
A gyakori mitralis és aortainsufﬁ cientia hátterében a 
billentyűk megvastagodása és a papillaris izomzat csök-
kent funkciója áll [33, 34].
A koszorúerekben megﬁ gyelhető lipidlerakódás an-
gina pectoris, myocardialis infarctus kialakulásához 
 vezethet. A vascularis károsodás mellett a bal kamra 
hypertrophiája tovább csökkenti a coronariaáramlás 
rezervkapacitását. A hemi- és heterozigóta betegek kö-
rülbelül 50%-a számol be anginás panaszokról [26, 27, 
33, 34]. A GL-3-akkumuláció a coronariákon kívül ter-
mészetesen a szervezet gyakorlatilag valamennyi erét 
érintheti, ami az adott szövet, szerv ischaemiás károso-
dását okozhatja [7].
Idegrendszer
A központi idegrendszer különböző magcsoportjai-
ban, neuronjaiban, az autonóm magokban, a hátsó kötél 
ganglionjaiban, valamint a perifériás vékony rostokban 
felhalmozódó GL-3 metabolikus zavart okoz. A külön-
böző struktúrák érintettsége miatt a tünetek is szerte-
ágazóak lehetnek [35, 36].
Gyermekkorban az acroparaesthesia lehet a betegség 
első tünete. A betegek egy része hirtelen fellépő, éles, 
neuropathiás fájdalomról számol be. Bármilyen ﬁ zikai és 
lelki terhelés, hirtelen környezeti hőmérséklet-változás 
kiválthatja és fokozhatja ezeket a kríziseket, rohamokat 
[21, 37]. Az autonóm idegrendszer károsodása követ-
keztében hypo- vagy anhydrosis (szintén korai tünet), 
csökkent melegtűrő képesség, vérnyomás-szabályozási 
és emésztőrendszeri zavarok alakulhatnak ki [7, 38].
A központi idegrendszer érintettségének hátterében 
leggyakrabban a többi szervet is károsító vasculopathia 
áll [39, 40, 41, 42, 43]. A 18 és 55 év közötti férﬁ ak-
nál kialakult cryptogen stroke hátterében 5%-ban iga-
zolható Fabry-kór, míg nőknél ugyanez az arány 3% [41, 
44]. A Fabry-kórban szenvedők között gyakori a stroke 
és a TIA kialakulása, amely férﬁ akban ﬁ atalabb életkor-
ban jelentkezhet, mint nőkben [36].
A Fabry-kóros betegek stroke-kockázata 12-szer na-
gyobb az átlagpopulációnál. Különböző tanulmányok-
ban a stroke-ban szenvedő Fabry-kóros férﬁ ak jelentős 
hányada (50–75%-a) 40–45 évnél ﬁ atalabb volt. A stroke 
típusára jellemző a kiséreredetű (lacunaris) és a posterior 
(vertebrobasilaris) területi keringészavarok szokásosnál 
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nagyobb (>2) aránya. Gyakran ﬁ gyelték meg a ver-
tebralis és a basilaris arteriák dolichoectasiáját is [45]. 
Mind a kiserek, mind a nagyerek érintettsége tetten 
 érhető tehát a stroke-ok hátterében, de a betegség által 
okozott kardiális elváltozásokra visszavezethető embo-
lizáció szerepe is jelentős lehet, és a nephropathia talaján 
kialakult hypertonia sem elhanyagolható.
A tünetmentes központi idegrendszeri érintettség 
koponya-MR-vizsgálattal kimutatható a 25 év fölötti 
 betegek 50–60%-ában, az 55 év felettiek 100%-ában, de 
már gyermekkorban is megjelenhetnek. T2- és FLAIR-
szekvenciákkal jellegzetes, de nem speciﬁ kus, magas 
jelű fehérállományi foltos laesiók láthatók elsősorban 
a perforáló, kisartériák által ellátott területeken (peri-
ventricularis fehérállomány, agytörzs, cerebellum). Ezek 
száma és mérete az életkorral fokozatosan nő. Az úgy-
nevezett „pulvinar jel” T1-súlyozott MR-képeken hiper-
intenzitásként jelentkezik mindkét thalamus hátsó ré-
szében, időnként kalciﬁ kációhoz hasonló formában CT-n 
is látható hiperdenzitásként, Fabry-kórra speciﬁ kus, kü-
lönösen, ha a fehérállományi laesiókkal együtt fordul elő 
[36, 46, 47].
Fül-orr-gégészet és otoneurológia
A hallásromlás, a tinnitus, a vertigo és hányinger oka le-
het a betegség fül-orr-gégészeti manifesztációja, de fon-
tos, hogy a differenciáldiagnosztika során a központi 
idegrendszeri érintettség lehetőségét is fontoljuk meg. 
Kialakulhat hirtelen siketség is, amely gyakran aszim-
metrikus [7, 36, 48, 49, 50]. Halláscsökkenés majdnem 
minden betegben kialakul, a Fabry Outcome Survey 
adatai alapján azonban nem gyakori tünet a súlyos hal-
lásromlás; a legtöbb enyhébb hallásromlást a 25–40 dB 
közötti tartományban észlelték [51].
Pulmonalis tünetek
A tüdőben a kóros mértékű lipidlerakódás obstruktív 
 elváltozásokhoz vezet. A betegek több mint egyhar-
madában észlelt obstrukció részlegesen reverzíbilis, 
gyakran társul légúti gyulladással. Fizikális vizsgálat so-
rán e betegeknél megnyúlt kilégzés, sípolás észlelhető. 
Az obstruktív tünetek ﬁ atal felnőttkorra alakulnak ki. 
Nemcsak a hemizigóta betegekben, hanem a hetero-
zigóta hordozókban is észlelhetők a pulmonalis érin-
tettség tünetei. Súlyos, előrehaladott esetekben légzési 
 elégtelenség alakul ki [52, 53].
Gastrointestinalis tünetek
A betegek mintegy harmadában az emésztőrendszer 
rendellenességei (időnkénti hasi fájdalmak, hányinger, 
hányás, hasmenés) is jelentkeznek. E panaszok a végtagi 
fájdalomhoz hasonlóan rohamokban is felléphetnek. 
A panaszok hátterében a mesenterialis erekben és az 
 autonóm idegrendszer ganglionsejtjeiben a GL-3 fel-
halmozódása áll [10, 54, 55].
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